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S t reszczenie
Wrodzony niedobór palmitylotransferazy karnityny (CPT) II
jest chorob¹ dziedziczon¹ autosomalnie recesywnie, charak-
teryzuj¹c¹ siê zmiennoœci¹ fenotypow¹ zale¿n¹ od wieku wy -
st¹pienia pierwszych objawów. Znane s¹ trzy postacie choro-
by zwi¹zane z niedoborem CPT II: noworodkowa, dzieciê ca
i doros³ych. Postaæ noworodkowa jest najciê¿sza i nieuchron-
nie prowadzi do œmierci. Fenotyp kliniczny postaci doros³ych
jest ³agodny, z objawami miopatii wystêpuj¹cymi jedynie po
prowokacji czynnikami zewnêtrznymi, np. nadmiernym wy -
si³kiem. W prezentowanym przypadku chorego z niedoborem
CPT II objawy kliniczne miopatii by³y wyj¹tkowo dyskretne.
Pacjent, 32 lata, zosta³ przyjêty do szpitala w celu diagnosty-
ki bólu miêœni wystêpuj¹cego podczas wysi³ku. Uwagê zwra-
ca³a atletyczna budowa cia³a, pomimo ¿e pacjent negowa³
uprawianie sportu. W badaniu neurologicznym stwierdzono
nadmiern¹ mêczliwoœæ, ujawniaj¹c¹ siê zw³aszcza przy pró-
bie skakania na jednej nodze, bez innych nieprawid³owoœci.
Badanie elektromiograficzne i badania biochemiczne z suro-
wicy nie wykaza³y zmian typowych dla miopatii. Równie¿
rutynowe badanie histopatologiczne nie wykaza³o niepra-
wid³owoœci w strukturze w³ókien miêœniowych. Rozpoznanie
ustalono na podstawie analizy ultrastrukturalnej i bioche-
micznej wykazuj¹cej zmiany typowe dla niedoboru CPT II.
S³owa kluczowe: miopatia, palmitylotransferaza karnityny,
biopsja miêœnia.
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Congenital deficiency of carnitine palmitoyltransferase (CPT)
II is a disease with an autosomal recessive inheritance of phe-
notypic variability which depends on age at the onset of symp-
toms. Three entities associated with deficiency of CPT II are
known: the perinatal, the infantile and the adult form. The pe-
rinatal disease is the most severe form and is invariably fatal.
On the other hand, the adult CPT II clinical phenotype is
benign and requires additional external triggers such as high-
intensity exercise to provoke myopathic symptoms. We report
a case of adult CPT II deficiency presenting with the subtle
symptoms of myopathy.
A 32-year-old man was admitted to the hospital complaining
of muscle pain after exercise. Athletic appearance drew atten-
tion, because the patient denied practicing sport. Neurological
examination revealed marked tiredness during the single-leg
hop test without other abnormalities.
Electromyography (EMG) and serum biochemistry were not
typical for myopathy. Routine histopathological examination
did not reveal any abnormalities of structure of muscle fibers.
Diagnosis was established after ultrastructural and bioche-
mical analysis which revealed changes typical for CPT II defi-
ciency.
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Wstêp
Wrodzony niedobór palmitylotransferazy karnityny
(CPT) II jest rzadk¹ chorob¹ dziedziczon¹ autosomal-
nie recesywnie, nale¿¹c¹ do miopatii mitochondrialnych
spowodowanych zaburzeniem metabolizmu lipidów
w miêœniach, które tworz¹ grupê tzw. miopatii t³uszczo-
wych [1].
Mitochondrialna β-oksydacja d³ugo³añcuchowych
kwasów t³uszczowych (long-chain fatty acids – LCFA)
stanowi g³ówne Ÿród³o energii dla komórek miêœniowych
i hepatocytów [2]. Palmitylotransferaza karnityny jest
enzymem katalizuj¹cym transport LCFA przez b³onê
mitochondrialn¹ [1,3]. W transport LCFA zaanga¿o -
wane s¹ dwa enzymy – CPT I i CPT II, co powoduje,
¿e wyró¿nia siê dwa typy miopatii spowodowanych nie-
doborem CPT [4]. Niedobór CPT I to rzadkie scho-
rzenie, którego pierwsze objawy wystêpuj¹ w 1. roku
¿ycia. Objawia siê napadami hipoglikemii z hipoketo-
nemi¹ wywo³anymi g³odzeniem, hepatomegali¹ i st³usz -
czeniem w¹troby; rzadko obserwuje siê objawy miêœ -
niowe oraz kardiomiopatiê [5].
Niedobór CPT II to jedna z najczêstszych wrodzo-
nych przyczyn mioglobinurii. Za prawie 60% przypad-
ków niedoboru CPT II odpowiada mutacja Ser113Leu
[6]. Wyró¿nia siê trzy postacie choroby: noworodkow¹,
dzieciêc¹ i doros³ych. Postaæ noworodkowa przebiega 
z hipoglikemi¹, hipoketoz¹, uogólnionym st³uszcze-
niem, znamienne s¹ nag³e zgony [7]. PóŸniejszy po -
cz¹tek choroby wi¹¿e siê z ³agodniejszym przebiegiem
klinicznym. Zwi¹zane jest to z resztkow¹ aktywnoœci¹
CPT II. W po staci dzieciêcej aktywnoœæ CPT II osi¹ga
do 10% normy, natomiast w postaci doros³ej do 20%
normy [8,9]. W postaci doros³ej objawy s¹ ³agodne
i pojawiaj¹ siê dopiero po prowokacji. Tê postaæ niedo-
boru CPT II cechuje ostra nietolerancja wysi³ku, z okre-
sowo wystê puj¹c¹ rabdomioliz¹ oraz mioglobinuri¹.
Choroba czêœciej wystêpuje u mê¿czyzn. Objawy s¹ pro-
wokowane przez wysi³ek, g³odzenie, zaka¿enia wiruso-
we, go r¹czkê, stres, leki, takie jak ibuprofen, benzodia-
zepiny, a tak¿e nadmiern¹ poda¿ t³uszczów i znieczulenie
ogólne. Chorzy cierpi¹ na przewlek³e os³abienie, bóle,
kurcze i sztywnoœæ miêœni przy wysi³ku. Czêsto stwier-
dza siê hipertriglicerydemiê. Zaburzeniom tym mog¹
towarzyszyæ: mikrogyria, torbielowatoœæ nerek, dys-
morfizm twarzy, heterotopie w tkankach mózgu i wyle-
wy podpajêczynówkowe. Rozstrzygaj¹ca dla ustalenia
rozpoznania jest biopsja miêœnia, w której mo¿na uwi-
doczniæ nagromadzenie t³uszczu i zmniejszon¹ aktyw-
noœæ CPT. Mimo ¿e enzym CPT jest enzymem mito-
chondrialnym, zwykle nie stwierdza siê w³ókien szma-
towatych [10].
Leczenie niedoboru CPT II polega na zastosowaniu
diety wysokowêglowodanowej i niskot³uszczowej oraz uni-
kaniu czynników wywo³uj¹cych objawy. W przypadkach
rabdomiolizy powik³anej niewydolnoœci¹ nerek koniecz-
ne mo¿e siê okazaæ zastosowanie dializoterapii [11].
Opis przypadku
Mê¿czyzna, 32 lata, zosta³ przyjêty do kliniki z powo-
du powysi³kowych bólów miêœni ud i podudzi. Chory
zg³asza³ czêste zas³abniêcia bez utraty przytomnoœci, bóle
g³owy o charakterze œciskania, zrywania miêœniowe, bóle
brzucha i biegunki. Negowa³ wystêpowanie ciemnego
koloru moczu po wysi³ku, uzale¿nienia od alkoholu i tyto-
niu. Wywiad rodzinny nie ujawnia³ obci¹¿eñ. Mê¿ czyzna
od dzieciñstwa leczony by³ z powodu padaczki mioklo-
nicznej i przyjmowa³ kwas walproinowy w dawce 300 mg
na dobê.
W badaniu przedmiotowym nie stwierdzono odchy-
leñ. W badaniu neurologicznym zaobserwowano nad-
miern¹ mêczliwoœæ (wyraŸn¹ zw³aszcza przy próbie ska-
kania na jednej nodze). Uwagê zwraca³a atletyczna
budowa cia³a, pomimo i¿ pacjent negowa³ uprawianie
sportu. W badaniach laboratoryjnych wykazano zwiêk -
szone stê¿enie triglicerydów (356 mg/dl), bez innych
Ryc 1. Badanie ultrastrukturalne wycinka miêœniowego chorego z miopati¹
w przebiegu niedoboru palmitylotransferazy karnityny
Fig. 1. Ultrastructural analysis of muscle biopsy of patient with carnitine palmi-
toyltransferase deficiency
Miopatia w przebiegu niedoboru palmitylotransferazy karnityny II
Neurologia i Neurochirurgia Polska 2012; 46, 6602
nieprawid³owoœci w testach biochemicznych. W bada-
niu EMG nie stwierdzono cech miopatii. Próby mia-
steniczna i ischemiczna by³y ujemne. W EKG zanoto-
wano zaburzenia przewodzenia œródprzedsionkowego,
niepe³ny blok prawej odnogi pêczka Hisa i ujemny
za³amek T (II, III, aVF). Zapis EEG by³ niepra-
wid³owy, ze zmianami napadowymi podczas fotostymu-
lacji i hiperwentylacji obustronnie w tylnych okolicach
pó³kul z uogólnianiem siê zmian. Echokardiogram
i EKG metod¹ Holtera nie wykaza³y nieprawid³owoœci.
Rutynowe badanie histopatologiczne pobranego wycin-
ka miêœniowego nie wykaza³o nieprawid³owoœci w struk-
turze w³ókien miêœniowych. Badaniem ultrastruktural-
nym komórek miêœniowych uwidoczniono liczne krople
t³uszczu (ryc. 1.). Stê¿enie CPT by³o zmniejszone i wyno-
si³o 1,3 nM/mgB/min (norma: 6,5–18 nM/mgB/min).  
Po zmianie diety pacjent zaobserwowa³ poprawê tole-
rancji wysi³ku.
Wnioski
Typowymi objawami postaci doros³ej niedoboru 
CPT II s¹ bóle miêœni i powysi³kowa mioglobinuria. 
Prezentowany przypadek zas³uguje na szczególn¹ uwa-
gê ze wzglêdu na wyj¹tkowo zwiewne objawy kliniczne
miopatii oraz brak odchyleñ w podstawowych badaniach
laboratoryjnych i elektrofizjologicznych (z wyj¹tkiem
hipertriglicerydemii). Kluczowe dla rozpoznania okaza³o
siê badanie histopatologiczne miêœnia z nastêpow¹ ana-
liz¹ biochemiczn¹ potwierdzaj¹c¹ niedobór CPT.
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